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Abstract. The aim of investigation is to describe the clinical case of a patient with 
Wiskott-Aldrich Syndrome. 

Materials and methods. We present a clinical case of a boy born in 2007 with a 
clinical picture of primary immunodeficiency, manifested in the form of Wiskott-Aldrich 
Syndrome. The child is under the supervision of a hematologist and immunologist at the 
Center for Pediatric Hematology, Oncology and Clinical Immunology. 

Results and discussion. The boy had a wide range of clinical and laboratory 
symptoms, suchasaseriouscondition ofthechild, severeintoxication, hepatosplenomegaly, 
petechial rashes on the skin of the body, hemorrhagic syndrome, anemia of unknown 
origin in the blood, leukocytosis, accelerated ESR, thrombocytopenia. Taking into account 
all the above indicators and data, Primary Immunodeficiency, Wiskott-Aldrich Syndrome 
diagnosis was established. 

Conclusion. Based on this clinical case, one can be convinced that the clinical 
picture, including the characteristic triad of symptoms of this disease, is quite specific. 
Consequently, it helps doctors in differential diagnosis with other diseases. 


Key words: Wiskott-Aldrich syndrome, congenital immune disorders, primary 
immunodeficiency, thrombocytopenia, eczema, petechiae, hemorrhagic syndrome. 


Синдром Вискотта-Олдрича — достаточно редкое по встречае- 
мости Х-сцепленное заболевание с характерной триадой: иммуноде- 
фицитом, тромбоцитопенией и экземой. Это происходит в результате 
генетической мутации в гене, кодирующем белок синдрома Вискот- 
та-Олдрича (WASp), влияющий на иммунную систему и вызывающий 
состояние иммунодефицита. (1,2,8,10) Заболевание имеет широкий 
спектр в зависимости от генных мутаций, от тяжелого фенотипа (клас- 
сический WAS) до более легкого (Х-сцепленная тромбоцитопения 
(XLT) и Х-сцепленная нейтропения). По последним данным частота 
его оценивается как 4-10 случаев на 1 млн новорожденных и болеют 
в основном мальчики (в единичных случаях девочки). (1,3,4,11) Этот 
синдром вызывается мутациями в гене WAS, который содержит 12 
экзонов и расположен на коротком плече Х-хромосомы (Xp11.23). Ген 
WAS кодирует белок синдрома Вискотта-Олдрича (WASp), который 
представляет собой белок из 502 аминокислот и ключевую молекулу 
для полимеризации актинового цитоскелета. (4,7,8,9,12) WASp экс- 
прессируется всеми гемопоэтическими клетками и выполняет важные 
клеточные функции, такие как образование иммунологических си- 
напсов , высвобождение секреторных гранул, фагоцитоз, клеточная 
миграция и подвижность. (1,2,9) В 1937 году доктором Вискоттом были 
описаны три брата с тромобцитопенией, кровавым поносом, экземой 
и рецидивирующими инфекциями уха. В 1954 году, доктор Олдрич до- 
казал, что заболевание наследуется как Х-сцепленный рецессивный 
признак. В дальнейшем были выявлены признаки иммунодефицита, 
поэтому Синдром Вискотта-Олдрича является первичным иммуноде- 
фицитным состоянием, поражающим Т-лимфоциты и В-лимфоциты. 
(10,11) Также больные с СВО часто подвержены возникновению зло- 
качественных опухолей (большинство из которых имеют лимфо-рети- 
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кулярное происхождение, среди них чаще всего встречаются неходж- 
кинские лимфомы) и аутоиммунных заболеваний, характерные для 
более тяжелого течения заболевания.(1,6,9,11,12) 

Клиническая картина заболевания у больных с СВО может 
сильно варьировать от перемежающейся тромбоцитопении с незна- 
чительным гемморагическим синдромом до тяжелого состояния с 
выраженным не только инфекционным и геморрагическим, но и ау- 
тоиммунным синдромами. (3,8,9) Геморрагический синдром является 
одним из первых симптомов, так как тромбоцитопения, как правило, 
отмечается с момента рождения, заболевание может проявляться 
кровотечениями из пупочной ранки, а также такими симптомами, как 
мелена, эпистаксис, гематурия, петехиальная сыпь на коже, а также 
внутричерепными и желудочно-кишечными кровотечениями. Кровоте- 
чения являются чаще всего основной причиной смертности при СВО. 
(1,5,8,12) Атопический дерматит также является одним из ранних при- 
знаков СВО, который проявляется в первые годы жизни ребенка. Он 
может и отсутствовать в зависимости от тяжести течения СВО. Боль- 
ные дети чаще подвержены инфекционным заболеваниям, в связи с 
нарушениями функций гуморального и клеточного иммунитета, таким 
как отиты, синуситы, пневмонии, сепсис. (5,7,8,9,10) При диагности- 
ке первостепенным является интерпретация анализа крови, где мы 
можем наблюдать специфическую картину СВО, помогающая также 
дифференцировать его с другими заболеваниями. Как было сказа- 
но ранее, наиболее частым признаком является тромбоцитопения 
со снижением объема тромбоцитов. Именно снижение тромбоцитов 
и помогает врачу при постановке диагноза и дифференцировать от 
других видов тромбоцитопений. (4,12) На иммунограмме мы можем 
наблюдать снижение CD8 лимфоцитов, также отмечаются снижение 
реакции на митогены, снижение пролиферации в ответ на стимуля- 
цию аллогенными клетками и моноклональными антителами к СОЗ, 
нарушение реакции гиперчувствительности замедленного типа B OT- 
вет на специфические антигены. Реакции ги перчувствительности за- 
медленного типа нарушены практически у 90% больных. В гумораль- 
ном звене отмечается умеренное снижение В-лимфоцитов, снижение 
уровня IgM, нормальный или сниженный уровень IgG, повышение IgA 
и IgE. (5,6,8,9) Интересной особенностью иммунного статуса больных 
СВО является относительное и абсолютное повышение натуральных 
киллеров.(6) 

Наиболее эффективным методом лечения СВО является транс- 
плантация гемопоэтических стволовых клеток (ТГСК), выживаемость 
больных после которой достигает практически 80% и больше. (4,8,11) 
Чаще прибегают к поддерживающей терапии в виде использования 
иммуноглобулина, антибиотиков широкого спектра, а также противо- 
вирусных препаратов при выявлении вирусной этиологии заболева- 
ния.(1,3,8) 

Материалы и методы: нами представлен клинический случай 
мальчика 2007 года рождения с клинической картиной первичного им- 
мунодефицита, проявляющийся в виде Синдрома Вискотта-Олдрича. 
Ребенок находится под наблюдением врача-гематолога и врача-им- 
мунолога в Центре Детской гематологии, онкологии и клинической 
иммунологии. 

Результаты и обсуждение: Мальчик 2007 года рождения, 3-й 
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ребенок B семье, от 4-й беременности, родился на 38-й неделе, роды 
физиологические. Профилактические прививки практически не полу- 
чил в связи с пренебрежением матери. Из семейного анамнеза: роди- 
тели состоят не в близкородственном браке, здоровы. Наследствен- 
ных заболеваний не отмечают. В семье старший ребенок — мальчик, 
умер от тромбоцитопении в возрасте 10 лет, второй ребенок в семье 
— мальчик, с детства болен тромбоцитопенией, состоит на учете у re- 
Maronora, проходит профилактически лечение. Четвертый ребенок B 
семье- девочка, здорова. Первые клинические признаки начали вы- 
являться на первом году жизни в виде частых ОРВИ, аллергических 
реакций. Многократно получал стационарное лечение. В возрасте 1 
года начала появляться геморрагическая сыпь на кожных покровах. 
При последнем поступлении в стационар в мае 2022 года, ребенок 
был в тяжелом состоянии, ясном сознании. Тяжесть состояния обу- 
словлена интоксикационным, геморрагическим и анемическим син- 
дромами. Кожные покровы бледные, холодные на ощупь, отмеча- 
лись обильные геморрагические мелкоточечные высыпания по всему 
телу, геморрагический синдром по смешанному типу — синячково-пе- 
техиальный. При поступлении количество тромбоцитов было равно 
25х109/л. На основании клинического и лабораторного данных гема- 
тологом был выставлен диагноз: Идиопатическая тромбоцитопениче- 
ская пурпура, анемия 1 степени. Однако состояние ухудшалось, за 
счет геморрагического синдрома, количество тромбоцитов снизилось 
до 15х109/л, вследствие чего потребовалась консультация врача-им- 
мунолога. Учитывая данные клинической картины и диагноз гемато- 
лога был выставлен диагноз: Первичный иммунодефицит, Синдром 
Вискотта-Олдрича. В дальнейшем по наставлению врача-иммунолога 
было проведено генетическое исследование, которое выявило деле- 
цию гена WASP; иммунограмму со следующими показателями: СОЗ+ 
31%; С04+ 24%; CD8* 9%; С04/С08+ 1,0: CD20-* 4%; CD16+ 11%; 
фагоцитоз 42%. Также снижение уровня IgA и IgG, повышение уровня 
IgE. В качестве лечения была назначена терапия в виде переливании 
плазмы, тромбомассы и введения кортикостероидов (Преднизолон). 
А также противовирусные, антибактериальные и антигистаминные 
препараты. В настоящее время профилактически проводится внутри- 
венная иммуноглобулиновая терапия. 

Выводы: основываясь на данный клинический случай можно 
убедиться, что клиническая картина, в том числе и характерная ему 
триада симптомов данного заболевания достаточно специфична, что 
помогает врачам при дифференциальной диагностике с другими за- 
болеваниями. 
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